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Zdroje dat

Data o narozenych — zdroj: UZIS UZzis

Data o prenatalné diagnostikovanych pripadech:
SLG

Vrozené vady — diagnézy Q00-Q99 dle MKN-10



56 let historie

1964 ——mmm8m ™ > 2020

Oficialni registrace a hlaseni vrozenych vad bylo
v CSSR zavedeno 1. ledna 1964 u déti Zivé a
mrtve narozenych a u deti zemrelych na
novorozeneckych usecich zenskych oddeleni.
Neoficialni pocatky registrace vrozenych vad jsou na konci padesatych let,
kdy MUDr. Jiri Kuéera, CSc. z Ustavu pro péci o matku a dite (UPMD)

v Praze polozil zaklady registrace vrozenych vyvojovych vad na nasem
uzemi. Celoplosna registrace zaCala neoficialné jiz roku 1961.




Vznik registru
1962 — Madarsko
1963 — Finsko
1964 — CSSR (neoficialné jiz od 1961)
1966 — Kanada (Britska Kolumbie jiz od r. 1952), |zrael
1967 — Atlanta (USA), Norsko, JAR
1968 — Dansko

1970 — Severni Irsko (oblast Belfastu jiz od roku 1957)




Historie

1961 — neoficidlni registrace vrozenych vad (VV)
v UPMD v Praze

1964 — oficialni registrace VV zjisténych
do 28. dne zivota, v UZIS

1975 — rozsireni spektra sledovanych vad z 36
na 60, zjistéenych do jednoho roku véeku

1994 — hlaseni vsech typu VV u déti mrtveé a Zivé
narozenych, zjisténych do 15 let véku

1996 — soucasti povinného hlaseni jsou i udaje o
prenatalni diagnostice.

2002 - Vyhlasen NRVYV jako jeden z registri NZIS.

2016 — Narodni registr reprodukcniho zdravi, elektronicka
registrace, zrusen vékovy limit, registrovany i vzacna
onemocnéni (klasifikace OMIM, ORPHA, SSIEM)
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Vrozeneé
vady

Vrozené vady nervové soustavy

Vrozené vady oka, ucha, obliceje a krku
Vrozené vady obéhové soustavy
Vrozené vady dychaci soustavy

Roz3tép rtu a rozitép patra

Jiné vrozené vady travici soustavy
Vrozené vady pohlavnich orginu

Vrozené vady mocové soustavy

Vrozené vady a deformace svalové a kosterni
soustavy

Jiné vrozené vady

Abnormality chromozomii nezai‘azené jinde P 2,03

Spektrum VV zachycené u narozenych deti
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v"i;ene Spektrum VV zachycené v ramci prenatalni diagnostiky
vady

B VV nervové soustavy

= VV obéhové soustavy

Rozstép rtu/patra

= VV mocové soustavy

M Branicni hernie,rozstép stény bfisni

= VV svalové a kosterni soustavy

 Chromosomové aberace

W Ostatni VV



Vroesal Metody prenatalni diagnostiky v CR (2018)

vady

1%

® Ultrazvuk

m Cytogeneticka vySetieni

® Molekularné geneticka vySetieni
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s Invazivni prenatalni diagnostika v CR

vady
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K. .. Indikace k invazivni prenatalni diagnostice
vady u plodu s diagnostikovanym DS

procento ——-vék  -=screening —+UZ o jiné
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" NIPT - pozitivni nalezy 2015 - 2018

vady

2015 2016 2017 2018 Celkem
Trisomie 21 9 31 34 48 122
Trisomie 18 2 8 7 8 25
Trisomie 13 4 2 6
45,X 2 1 3
47 ,XXX 1 1
47 XXY 2 2 3 7
47 XYY 1 1
Trisomie 16 1 1
Celkem 11 47 45 63 166
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Downtiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2018; procento prenatalné
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W Edwardsiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2018

vady

na 10 000 zive narozenych B narozeni B prenatalni diagnostika
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Edwardstiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2018; procento prenatalné

diagnostikovanych a ukonéenych pripadu z celku
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I Patauliv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2018

vady

na 10 000 zive narozenych B narozeni B prenatalni diagnostika
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Prenatalni diagnostika chromozomovych aberaci v CR, 2011-2016:
VSechny chromozomové aberace - Podrobné

Syndrom Klinefeltergv Syndrom XYY; Jiné
XXX; 42; . .E4- 28; 1% onosom.aberace; 48;
Turnerav 4;2% <% 7 g

2% %
syndrom; 179;

6%

Inverze; 55; 2%

Balancované
translokace; 159; 6%

Delece autosomu;

139; 5% Downlv syndrom;

1258; 45%
Triploidie; 125; 5%

Marker chromosomy;
31;1%
Jinéa Eést.trisomie/

© . . 0,
autosom; 125; 4% dwardstiv syndrom;

. 0,
Patautiv syndrom ; 395; 14%

137; 5%




Vekove skupiny tehotnych v Ceskeé republice
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Vremscd Omfalokéla v Ceské republice, 1990 — 2018

vady
na 10 000 zive narozenych B narozeni B prenatalni diagnostika
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Vremscd Gastroschiza v Ceské republice, 1990 — 2018

vady
na 10 000 zivé narozenych B narozeni B prenatalni diagnostika
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Anencefalie v Ceské republice, 1964 — 2015

Per 10.000 live bifths ® Prenatal diagnosis m Births
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Vrozené Z éVé r

vady

« Zmeny v Cetnosti numerickych chromozomovych aberaci odrazi
nepriznivy demograficky trend rostouciho véku téhotnych.

» Pozorujeme vyrazny trend zpusobeny zavedenim kombinovaného
screeningu prvniho trimestru — presun diagnostiky rady diagnoz do
casnejSich fazi téhotenstuvi.

» ZlepSuijici se ultrazvukova diagnostika zvysila zachytnost strukturnich
vyvojovych vad.

* Metody microarray a NIPT budou ménit zachytnost/spektrum prenatalne
diagnostikovanych chromozomovych aberaci.

» Budoucnosti je sirsi vyuziti NGS (MPS) pro diagnostiku monogennich
chorob a syndromu.




Podekovani

Zaverem by autori radi podekovali vSem osobam,
které se podilely, podileji nebo budou v
budoucnosti podilet na procesu registrace
vrozenych vyvojovych vad na Uzemi Ceské
republiky.

Podporeno z programoveho projektu Ministerstva
zdravotnictvi CR: AZV 17-29622A



Podekovani

Dékuji za pozornost

Mezinarodni den vrozenych vad

world
birth
defects
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http://www.vrozene-vady.cz/




Downiiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2018,
tyden téhotenstvi pri diagnoze

tyden téhotenstvi
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Celostatni sjezd Spolecnosti Iékarské genetiky a genomiky CLS JEP a http://www.vrozene-vady.cz
Yy

52. vyrocni cytogeneticka konference, Plzen, 11. -13. 9. 2019



Edwardsiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2018,
tyden téhotenstvi pri diagnoze

tyden téhotenstvi
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Celostatni sjezd Spolecnosti Iékarské genetiky a genomiky CLS JEP a http://www.vrozene-vady.cz
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52. vyrocni cytogeneticka konference, Plzen, 11. -13. 9. 2019



Patauiiv syndrom v Ceské republice, 1994 — 2018,

tyden téhotenstvi pri diagnoze
tyden téhotenstvi
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52. vyrocni cytogeneticka konference, Plzen, 11. -13. 9. 2019



Prenatalni diagnostika chromosomovych aberaci v CR, 2018:
Vsechny pripady pozitivni prenatalni diagnostiky

® Downiiv syndrom

® Edwardstiv syndrom
Patauiiv syndrom

® jiné autozomové aberace

® gonozomové aberace

Celostatni sjezd Spolecnosti lékarské genetiky a genomiky CLS JEP a http://www.vrozene-vady.cz
vady

52. vyro€ni cytogeneticka konference, Plzen, 11. -13. 9. 2019



Prenatalni diagnostika chromosomovych aberaci v CR, 2018:
pripady pozitivni prenatalni diagnostiky, ukoncené

® Downiiv syndrom

®m Edwardsiv syndrom
Patautiv syndrom

M jiné autozomové aberace

® gonozomové aberace

Celostatni sjezd Spolecnosti Iékarské genetiky a genomiky CLS JEP a http://www.vrozene-vady.cz
vady

52. vyro€ni cytogeneticka konference, Plzen, 11. -13. 9. 2019



Prenatalni diagnostika chromosomovych aberaci v CR, 2017:
pripady pozitivni prenatalni diagnostiky, neukoncené

= Downtiv syndrom

m Edwardsiiv syndrom
Patauiiv syndrom

® jiné autozomové aberace

® gonozomové aberace

Celostatni sjezd Spolecnosti lékarské genetiky a genomiky CLS JEP a http://www.vrozene-vady.cz
vady

52. vyro€ni cytogeneticka konference, Plzen, 11. -13. 9. 2019



Diagnostika Downova syndromu v Ceské republice v roce 2018

m vék
mUZ
W screening

Celos’tattu :c,jezd Spole.cnczstl Iékarské genetlvky a genomiky CLS JEP a http://www.vrozene-vady.cz G o
52. vyrocni cytogeneticka konference, Plzen, 11.-13.9. 2019 vady



Pocet provedenych AMC a CVS pro zachyt 1 DS,
CR 2000 - 2018

pocet AMC pocet CVS
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